Carátula 


SEÑOR PRESIDENTE.- Habiendo número, está abierta la sesión. 
(Es la hora 14 y 12 minutos) 


-La Comisión de Población, Desarrollo e Inclusión del Senado da la bienvenida a los 
representantes de la Asociación de Acondroplasia Uruguay, señora Laura Morey y señor Alcides Sosa, 
a efectos de conocer su opinión con respecto al proyecto de ley denominado “Programa Nacional de 
Enfermedades Raras”, que estamos comenzando a analizar en este ámbito. Quiero decir que me 
comprenden las generales de la ley en esta iniciativa, por lo que sé de los esfuerzos que ustedes han 
hecho a lo largo de muchos años en esta materia. De todas maneras, creo que es importante compartir 
con los demás integrantes de la Comisión la visión que tienen sobre este proyecto de ley y también 
sobre el tema en general, ya que como no es un asunto que se trate con frecuencia, tal vez puedan 
hacer alguna referencia en ese sentido. 


SEÑOR SOSA.- En primer lugar, queremos agradecerles la oportunidad que nos dan de brindarles 
nuestra posición con respecto a este proyecto de ley para la creación de un plan nacional para el 
manejo de este sector de enfermedades de baja prevalencia que, a pesar de ello, afectan a muchas 
personas. 


La realidad de las personas afectadas de patologías de crecimiento con las que nuestra 
Asociación trabaja no es distinta a la de aquellas que tienen otras enfermedades de este tipo. 


La Asociación de Acondroplasia del Uruguay trabaja con el objetivo de establecer un marco 
estratégico global que garantice la integración sanitaria de estos miles de afectados. 


Asimismo, a través del proyecto de ley que está a consideración, se quiere plantear la 
necesaria creación de una herramienta de estrategia estatal que coordine todas las actuaciones 
relativas a las enfermedades raras. En este sentido, creemos que la tecnología aplicada a la 
información y un equipo de gente con buena capacitación técnica pueden cambiar la realidad de hoy, 
ayudando a compartir los conocimientos disponibles y a combinar los recursos de la manera más 
eficiente, a fin de abordar con eficacia estos problemas. 


Actualmente no tenemos políticas sanitarias específicas para las enfermedades raras, lo que 
ocasiona retrasos en los diagnósticos y, a causa de ello, muchos problemas y dificultades a los 
pacientes y sus familias. Por ese motivo consideramos oportuno este proyecto para incluir a este sector 
en el mismo nivel de derechos y calidad de atención del resto de la población. 


A nuestro entender y el de las organizaciones con experiencia, el primer paso es lograr ser 
reconocidos, de modo que todas las acciones derivadas puedan seguir una línea adecuada. 


Los registros y las bases de datos son los instrumentos clave para aumentar los 
conocimientos sobre las enfermedades raras y desarrollar la investigación clínica; constituyen la única 
manera de reunir datos que permitan obtener una muestra de magnitud suficiente para la investigación 
epidemiológica o clínica y para que el Estado pueda generar políticas de salud. Se debe promover la 
recopilación de datos y su mantenimiento. No es posible, sin un registro obligatorio, encarar un plan 
efectivo; es más, diría que no tiene sentido. Sabemos que no es fácil y que puede ser el punto más 
problemático de este proyecto, pero el resultado que han obtenido otros países demuestra que es un 
instrumento imprescindible. 


Nuestra Asociación funciona desde su inicio como un pequeño plan de enfermedades raras 
relacionadas con el enanismo. Tenemos un banco de datos de estas patologías que incluye las 
posibles formas de diagnóstico y los laboratorios en los que pueden realizarse, que son avalados por 
Eurordis, que es la mayor organización de enfermedades raras del mundo. Incluye, además, un archivo 
de casos reportados en el mundo, “links”, alertas, decenas de publicaciones científicas y oficinas de 
patentes de todo el mundo. 


Sabemos quiénes son los médicos especialistas en el mundo y tenemos contacto directo con 
los de la región. Asesoramos a familias, a institutos de enseñanza e, incluso, a médicos que tienen 
pacientes con esta patología y, por tanto, solicitan información específica de algunas de las 
manifestaciones de la acondroplasia. 


Contamos con un médico asesor honorario, el doctor Natalio Blankleider, que nos ayuda a 
entender y a seleccionar la información, a elaborar actividades médicas y, además, nos brinda una 
visión técnica que nosotros como padres por supuesto no tenemos. 


Disponemos de un registro nacional de todos los afectados que hemos encontrado en 
nuestro camino con esta enfermedad. Eso nos permite ofrecerles información actualizada y trabajar 
con ellos en talleres o en otras actividades que realiza la Asociación. 


La acumulación de información sobre nuestros asociados nos ha permitido, mediante el 
análisis, formular proyectos y talleres sobre algún aspecto específico respecto al cual hemos detectado 
carencias. Incluso, un proyecto de estos que presentamos en una fundación europea es lo que hoy nos 
permite llevar adelante tareas en lo referente a salud y a aspectos sociales. Precisamente, lo social 
está muy presente en las personas que sufren enanismo. 


Integramos, como socios fundadores, la Plataforma Latinoamericana de Enfermedades 
Raras, creada el año pasado en Buenos Aires, lo que nos permite acceder a información y a 
actividades coordinadas entre esta plataforma latinoamericana y Eurordis, en Europa. Podemos 
asegurarles que los resultados de este plan son buenos. Es por eso que entendemos que esta 
experiencia se debe extender a todas las enfermedades de baja prevalencia, como la nuestra. 


Este proyecto prevé la creación de una base de datos sobre las enfermedades, que permita 
el acceso de los pacientes y de profesionales a información, por ejemplo, sobre técnicas de diagnóstico 
actualizadas y de laboratorios avalados para esos diagnósticos, tanto nacionales como internacionales. 
Pretendemos que esta unidad coordine con otros países el tema de los laboratorios, porque en lo que 
hace a diagnósticos, ningún país puede ser autosuficiente ni llevar a cabo una evaluación externa 
eficiente de la calidad de las pruebas que se realizan en el exterior. Una unidad de este tipo puede 
hacer posible y facilitar el intercambio de experiencias con otros países mediante normas y 
procedimientos claros, transparentes y consensuados. 


Se puede brindar, por otra parte, información sobre profesionales especializados en el país o 
en la región, si los hubiera, así como sobre organizaciones de pacientes que pueden prestar su apoyo. 
Respecto a este punto, se pueden instrumentar, sin mucho costo, medidas para capacitar u orientar a 
estas organizaciones no gubernamentales a fin de asegurar la eficacia en su trabajo. 


La falta de un plan estratégico global como el que procuramos impide la realización de 
políticas, incluso de prevención, porque aunque estas enfermedades son difíciles de prevenir, en 
algunos casos es posible hacerlo. En nuestro país hay ejemplos de preocupación por este tema. Se 
han desarrollado, por suerte, medidas de prevención primaria para algunas de las enfermedades de 
baja prevalencia incluidas en las listas europeas como raras; la Ley N* 18.071 de la señora Senadora 
Xavier es un ejemplo de esto. Por supuesto que asumo que para lograr que se apruebe una ley en este 
sentido no solamente se necesita preocupación por el tema, sino que también se deberá presentar un 
fundamento técnico y la suficiente recopilación de información que permita avalar este pedido. Además, 
la existencia de un banco de datos con información sobre todas las enfermedades de baja prevalencia 
que se manifiesten en la población seguramente permitirá acceder a distintas soluciones. 


En esta línea y en lo que tiene que ver con la acondroplasia, tenemos información de la 
aplicación de un manual específico de atención temprana elaborado en Europa, que permite reducir los 
problemas de columna de los niños. Cabe destacar que el 56% de los niños que padecen 
acondroplasia tienen problemas de columna, pero si inmediatamente después del nacimiento se lleva a 
cabo un tratamiento determinado, esas dificultades no se manifiestan. 


Por lo tanto, el plan propone que se parta de un enfoque común en lo que tiene que ver con 
las enfermedades raras, tomando como base las buenas prácticas existentes en otros países. A su vez, 


los servicios electrónicos en línea que se pueden desarrollar, demostrarán cómo las tecnologías de la 
información y de la comunicación pueden ayudar a que los pacientes se pongan en contacto; a que los 
grupos de investigación puedan compartir bases de datos; a que se pueda recabar datos para la 
investigación clínica y se presenten casos a los especialistas, lo que mejoraría la calidad del 
diagnóstico y de los tratamientos. 


También es fundamental garantizar la viabilidad de estos sistemas a largo plazo, 
sosteniéndolos preferentemente con una financiación permanente. Tengo en mi poder algunas cifras 
que en otros países han justificado plenamente la creación de este plan y que seguramente serán muy 
similares a las de nuestro país. 


Por ejemplo, en España, las estadísticas demuestran que el 15% del gasto total en atención 
sanitaria es para este sector, y que la aplicación de este tipo de planes mejora sensiblemente este 
porcentaje. A su vez, el 35% del índice de mortalidad infantil -del que tanto se habla en nuestro país- 
durante el primer año de vida, tiene como causa alguna de estas patologías. En Europa, las unidades 
de atención que fueron creadas a partir de estos planes han cambiado más del 40% de los 
diagnósticos primarios de los pacientes que se les han remitido. Dado que esta cifra nos resultó 
particularmente preocupante, nos tomamos el trabajo de corroborarla con varias fuentes de distintos 
países en los que se aplican planes de este tipo, y nos han confirmado que es real. Según la 
organización Eurordis, muchos niños son atendidos por enfermedades que no padecen, y también se 
determinó que, en Europa, a uno de cada seis niños se les realizan cirugías innecesarias como 
consecuencia de los diagnósticos erróneos. 


Por otro lado, se estima que entre el 3% y el 4% de los niños que nacen son portadores de 
enfermedades raras de origen solamente genético. Esta es una media mundial que demuestra que si 
en Uruguay nacen 48.000 niños por año, es perfectamente posible que 1.500 de ellos estén afectados. 


Quisiera destacar que un niño con una enfermedad de este tipo debe concurrir a los servicios 
de salud siete veces más que uno normal, de acuerdo con los estándares internacionales. En Europa, 
el promedio es de 20 visitas al médico en el primer año de vida. Sin embargo, en enfermedades como 
la acondroplasia, ese número se triplica porque los pacientes necesitan sesiones de fisioterapia cada 
106 15 días y una evaluación permanente. En nuestro caso, esa cifra ha llegado a 78 consultas en un 
año. Además, hay que tener en cuenta el costo de los exámenes médicos, que realmente son muy 
caros, las horas de trabajo que pierden los padres y los gastos de traslado. 


Otro aspecto a destacar es que el diagnóstico definitivo debe realizarse en el exterior, 
aunque nuestro país tiene la capacidad técnica y de infraestructura necesarias para llevarlo a cabo. En 
la actualidad estos diagnósticos de acondroplasia ya se hacen en el Uruguay, pero en caballos y 
perros. También sucede que muchas veces se diagnostica acondroplasia y en realidad se trata de otra 
enfermedad que también provoca el enanismo, que muchas veces tiene un tratamiento efectivo. Esto 
determina que se prive a un niño de una calidad de vida normal, lo que como padres nos duele mucho. 
Evidentemente, para nosotros, como Asociación, no es sencillo decir a los padres que posiblemente les 
den un diagnóstico equivocado, a lo que se suma que no podemos aconsejarles a dónde dirigirse. Hoy 
en día nuestra Asociación se ve enfrentada a la situación de que han llegado niños que consideramos 
no padecen acondroplasia, y por eso se nos ocurrió como solución incluir en este proyecto presentado 
ante la fundación europea, la posibilidad de traer un equipo médico del exterior con el objetivo de que 
realicen una jornada de evaluación de todos los niños con problemas de crecimiento. Hemos planteado 
esta idea a la señora Ministra de Salud Pública, quien nos aseguró que daba su apoyo. Estas jornadas 
serán realizadas en el Hospital Pereira Rossell y su costo será asumido por nosotros. Para que se 
pueda extender en el tiempo, hemos decidido pagar becas a Médicos Pediatras de Salud Pública a los 
efectos de que puedan profundizar sus conocimientos sobre este tema en la Unidad de Desarrollo y 
Crecimiento del Hospital Garrahan de Buenos Aires, donde se ofrecieron gustosos a ayudarnos. 


Reitero que, para nosotros, como asociación dedicada a una enfermedad de baja 
prevalencia, un tema de enorme importancia estratégica es lograr conjuntar en una unidad como la que 
prevé el proyecto, todos los esfuerzos individuales de las asociaciones que trabajan en pro de mejorar 
la calidad de vida de otras personas. No sería de extrañar que se determinara la necesidad de crear 
una unidad de asistencia específica para enfermedades raras, de incorporar alguna tecnología de 
diagnóstico o de orientar proyectos de investigación basados en los números que este plan va a 
generar. Somos conscientes de que en este momento hay planes más ambiciosos en ejecución, que 


incluyen trabajos sobre docencia, financiación de medicamentos, inversión en investigación y unidades 
de atención, entre otras cosas. En algunos lugares donde hoy día funcionan planes similares al que se 
está proponiendo, el control neonatal incluye 32 de estas enfermedades raras, aparte de las que 
comúnmente se controlan con las muestras que se toman en el momento del nacimiento. Esto resulta 
fundamental en el caso de aquellas enfermedades que se van a agravando con el transcurso del 
tiempo. Sin duda, este proyecto de ley está sentando las bases para desarrollar estos temas y es un 
punto de partida de enorme importancia. 


Para terminar, quiero agradecer la sensibilidad y preocupación manifestadas por el 
Presidente de la Comisión, señor Senador Long, quien nos apoyó con esta propuesta desde el primer 
momento. 


SEÑORA PERCOVICH.- Me gustaría saber si se han puesto en contacto con la Facultad de Medicina a 
los efectos de incluir en la currícula la investigación sobre esta clase de enfermedades. Me parece que 
sería importante que los profesionales tuvieran un ámbito de investigación sobre estas enfermedades; 
aparentemente, sería lo que estaría faltando. 


SEÑOR SOSA.- Estuvimos averiguando para tratar de hacerlo, pero hay que plantearlo en la Asamblea 
General del Claustro, además de que habría que hablar con algunas unidades del Ministerio. Para 
nosotros, como asociación, es bastante complicado. En otros lugares se han tomado medidas que han 
resultado efectivas, como por ejemplo, establecer una materia dentro de la carrera de Medicina o hacer 
talleres permanentes. Otra idea que también se está aplicando en este momento es asignar a cada 
estudiante de medicina que ingresa una de estas enfermedades, que después presenta como parte de 
su tesis y eso se incorpora a los bancos de datos. En docencia se pueden hacer muchas cosas, pero 
nos resulta complicado porque no tenemos acceso a Facultad de Medicina. Sobre la acondroplasia 
existe un link que lleva a una asociación de padres en España. Entonces, realmente no sabemos cómo 
hacerlo, aunque está en nuestros planes tratar de lograr que se haga docencia. 


SEÑOR PRESIDENTE.- Quisiera hacer un comentario acerca de la pregunta que formuló la señora 
Senadora Percovich. 


A medida que uno va conociendo del tema, a través de esta asociación y de muchas otras 
personas y organizaciones con las que hemos estado en contacto, va viendo que es muy 
impresionante. Estas enfermedades son prácticamente desconocidas para la mayoría de los 
ciudadanos, pero en realidad es mucha la gente afectada y las consecuencias son tremendamente 
graves para quienes están en esa situación. Lo que esta y otras asociaciones han realizado es mucho, 
habida cuenta de que es un esfuerzo de la sociedad civil. Lo que ahora se procura con este proyecto 
de ley es incorporar el tema a la órbita estatal con un planteo muy realista. Precisamente, una de las 
virtudes del plan que esta asociación tiene es que no es excesivamente ambicioso, sino que es 
realizable. 


Como bien decía el señor Sosa, habría muchas otras cosas que se podrían plantear, y la 
creación de este registro -que a su vez fuera un punto de referencia y de contacto- significaría un gran 
avance. Dentro de ello -este es el comentario que quería hacer a la señora Senadora- el artículo 6% 
propone la creación de un comité técnico, integrado por un representante del Ministerio de Salud 
Pública -obviamente, este registro funcionaría en la órbita de dicha Cartera- un representante de la 
Facultad de Medicina y uno del Sindicato Médico del Uruguay; incluso, habíamos pensado que quizás 
podría haber también un representante de las organizaciones de la sociedad civil, pero no se ha 
establecido aquí. Esta creación establecería un vínculo permanente con la Facultad de Medicina ya 
que, como muchos Médicos nos han planteado, se trata de seis o siete mil tipos distintos de 
enfermedades. A su vez, aquí no existe un registro al que recurrir y tampoco hay una conexión oficial 
con los bancos de datos de otros países por lo que, en la práctica, para un Médico especialista es muy 
difícil estar al tanto de todos estos casos, salvo que se trate de alguien que realmente se dedique a 
ello, lo que también es algo difícil. 


Entiendo que establecer este punto permitiría empezar a realizar esos cruces con la Facultad 
de Medicina, con el Sindicato Médico del Uruguay o con el propio Ministerio de Salud Pública. 


SEÑORA MOREY.- Un hecho que también afecta este conocimiento es que nuestro país tiene una 
población muy pequeña -tres millones y medio de habitantes- por lo que nos preguntamos, ¿qué 
posibilidad tienen estos médicos de ver estos cinco o seis mil casos en su vida profesional? 


SEÑOR PRESIDENTE.- El problema es que la definición de enfermedades raras es la baja 
prevalencia y los casos de cada tipo de enfermedad que puede ver un profesional -estamos hablando 
de seis o siete mil tipos diferentes- son realmente pocos, por lo que habría que avanzar en el sentido 
de generar elementos que permitan actuar como referencia. 


SEÑORA DALMÁS.- Me parece interesante el tema de las becas, justamente por la baja prevalencia 
de las enfermedades. Si a la vez de contar con la propia realidad del país uno se dirige a otras, 
seguramente los casos aumentarán simplemente porque se trata de más de un área; me refiero, por 
ejemplo, a países de nuestro propio continente o que tengan realidades similares, donde la posibilidad 
de estudio de más casos está dada por la mayor cantidad de población estudiada. 


En definitiva, creo que este es uno de los típicos casos cuyo estudio habría que 
internacionalizar. 


SEÑOR PRESIDENTE.- Agradecemos la presencia de la señora Morey y del señor Sosa, 
representantes de la Asociación Acondroplasia Uruguay. 


(Se retiran los representantes de la Asociación Acondroplasia Uruguay) 


(Ingresan a sala los representantes de AUPEL, 


Asociación Uruguaya de Pacientes con Enfermedades Lisosomales.) 


-La Comisión de Población, Desarrollo e Inclusión del Senado tiene el agrado de recibir al 
doctor Luis Vilardo, al señor Gerardo Canedo y a la señora María Rosana Medina, quienes han 
concurrido en nombre de AUPEL, Asociación Uruguaya de Pacientes con Enfermedades Lisosomales, 
para brindarnos sus opiniones sobre el proyecto de ley que está a consideración de este Cuerpo. 


SEÑOR VILARDO.- Por mi parte, soy Médico especialista en medicina interna y en nefrología y 
agradezco desde ya la oportunidad que nos brinda la Comisión para que podamos evaluar e intentar 
explicar cuál es nuestra experiencia, qué fines persigue la Asociación y por qué nos formamos. 


Los integrantes de la Asociación Uruguaya de Pacientes con Enfermedades Lisosomales 
tenemos algo en común: nuestros pacientes, ya sean familiares, hijos o personas muy cercanas, 
padecen estos trastornos que son de origen hereditario; vale decir que desde el nacimiento ya 
presentan estas alteraciones que tienen una característica común: son enfermedades determinadas 
genéticamente a partir de la ausencia de una enzima que metaboliza distintos sustratos, moléculas o 
macromoléculas del organismo. En efecto, la falta de estas enzimas provoca que se acumulen una 
cantidad de sustratos que no pueden ser digeridos o metabolizados a nivel del cuerpo humano. Es así 
que hay ciertos productos que son acumulados a nivel de estructuras muy nobles. Quiere decir que hay 
acumulación de estas sustancias extrañas a nivel de los órganos -como el hígado, el bazo, la región 
musculoesquelética y el corazón- todo lo que determina en la evolución del individuo una alteración no 
solamente funcional, sino también estructural, como agrandamiento del bazo y del hígado, alteraciones 
a nivel de la estructura cardíaca -tanto del músculo miocardio como del aparato valvular- alteraciones 
respiratorias, etcétera. Se dan un sinnúmero de afecciones anátomofuncionales del organismo que 
provocan una pérdida gradual de la calidad de vida y, obviamente, una mayor incidencia de mortalidad. 


En el momento actual hay descritas alrededor de cuarenta enfermedades de esta naturaleza 
y nosotros agrupamos una serie de enfermedades, que no son más de tres, que están comprendidas 


en la Enfermedad de Gaucher, la Enfermedad de Fabry y la mucopolisacaridosis. Todos estos nombres 
parecen sonar raro, y realmente lo son, porque en los textos de medicina se ubican en la letra chica. 
Tanto es así que uno de los objetivos que persigue nuestra Asociación es tratar de concienciar, 
fundamentalmente a los Médicos, de la existencia de estas enfermedades, porque tenemos la 
presunción de que, seguramente, están infradiagnosticadas en nuestro medio, no hay un registro de 
ellas en forma acabada y en sus etapas iniciales muchas veces se las confunde con otras afecciones, 
todo lo que determina el retraso en el diagnóstico y en la puesta en marcha de ciertas terapias que 
pueden modificar su evolución natural. Dentro de las enfermedades que tenemos en nuestro registro - 
que es llevado en forma artesanal, porque no tenemos posibilidades de realizar un registro único y 
fidedigno- hay seis pacientes con la enfermedad de Gaucher, cinco con la enfermedad de Fabry, tres 
con mucopolisacaridosis | y cuatro con mucopolisacaridosis ll. Si bien estas enfermedades tienen como 
denominador común la ausencia de una enzima, no siempre la enzima faltante o la que tiene un mal 
funcionamiento es la misma en cada uno de los pacientes, y eso es lo que permite la diferenciación y 
los nombres que se les asignan a cada una de estas afecciones; justamente, por eso es que existen 
cuarenta tipos diferentes y cada una tiene su genotipo y fenotipo. Es decir que, por más que son todas 
genéticas y tienen que ver con la falta de una enzima, la manera de presentación de estas 
enfermedades es muy distinta. Este es un elemento que evoca las dificultades que hay a la hora de los 
diagnósticos de estas enfermedades; algunas se presentan desde el nacimiento y se pueden 
reconocer fácilmente, porque hay alteraciones fenotípicas evidentes, con malformaciones o 
alteraciones en la morfología, básicamente musculoesquelética, en el abdomen, en la parte torácica o 
en la cabeza misma. Estas últimas son, por ejemplo, las mucopolisacaridosis. Otras enfermedades, 
como la de Gaucher, se pueden diagnosticar en la infancia y se caracterizan, particularmente, por una 
hepatoplenomegalia, es decir, un aumento del hígado o del bazo; generalmente los pacientes son 
derivados al hematólogo, porque se piensa en una leucemia o en una enfermedad de origen 
hematológica. En la Enfermedad de Fabry los diagnósticos son más tardíos, porque las 
manifestaciones son escasas al comienzo de la vida. Habitualmente, las primeras manifestaciones 
tienen que ver con dolores articulares, trastornos renales o cardiovasculares y ocurren en etapas más 
tardías que en el caso anterior. 


Todas estas enfermedades nos han llevado a formar esta Asociación, a fin de tener objetivos 
estrictamente evaluatorios para tratar de lograr apoyo mutual y para darle una contextualidad y 
continentación a este tipo de pacientes y a sus familiares. Con ello también estamos tratando de 
concientizar al colectivo médico en cuanto a la existencia de estos enfermos, y queremos lograr 
objetivos puntuales como pueden ser los tratamientos porque, más allá de la terapia sintomática, hoy 
por hoy existe el procedimiento del reemplazo enzimático. Podemos decir que para muchas de estas 
enfermedades, a nivel de la ingeniería genética se ha logrado elaborar la enzima faltante de forma tal 
que, por vía intravenosa, se puede ir metabolizando este sustrato que está siendo acumulado 
progresivamente en el organismo. De acuerdo con la bibliografía mundial que existe en estos 
momentos, como también debido al desarrollo y experiencias adquiridas con este tipo de reemplazo 
enzimático, se han notado beneficios, particularmente en estas tres enfermedades que anteriormente 
mencioné: de Fabry, de Gaucher y las mucopolisacaridosis. 


Nuestro objetivo -que ya se lo presentamos en su momento al señor Senador Long- es hacer 
saber que es importante que estas enfermedades estén en el registro de enfermedades raras y se 
incluyen en esta denominación porque -por suerte- son de baja incidencia y prevalencia; reitero que 
son enfermedades de aparición muy esporádica. Hay detalles o casuísticas mundiales que hablan de 
un caso en 40.000 nacimientos o de uno en 70.000; otras veces, es de un caso en 150.000. De manera 
que esa dispersión de datos hace que no se tenga muy en cuenta, a nivel mundial, la real incidencia de 
la prevalencia de estas enfermedades. 


En definitiva, creo que estos casos se inscriben dentro de estas enfermedades raras por ser 
atípicos en la presentación, por la falta de diagnósticos adecuados en forma temprana y porque, por 
suerte, aparecen muy de vez en cuando. Todas ellas tienen una participación genética y, por tanto, es 
muy difícil poder discernir en qué casos van a aparecer. Reitero, tienen un modo de transmisión 
genética que a veces hace imposible saber, por ejemplo, si uno va a tener un hijo con estas 
características. 


En la enfermedad de Fabry y en la mucopolisacaridosis ll existe una cierta ligazón a la 
herencia por parte de la mujer, es decir que se trata de enfermedades que se trasmiten por medio del 
cromosoma X por lo que, si hay un portador, se puede prever la posibilidad de que un hijo pueda 


heredarlas. Los demás casos son totalmente aleatorios porque son enfermedades de transmisión 
autosómica recesiva. 


En definitiva, creemos que esta iniciativa del registro de enfermedades raras es un asunto 
importante. En particular, es fundamental para nosotros saber la incidencia de estas enfermedades en 
el sentido de que también estamos tratando, a nivel de los distintos jerarcas del Ministerio de Salud 
Pública y del Fondo Nacional de Recursos, de conseguir la medicación para estos pacientes que, 
reitero, sufren afecciones raras, pero para las que se dispone de ingeniería genética que ha logrado la 
síntesis de las enzimas correspondientes. Como dije, estas enfermedades son infrecuentes, pero las 
terapias aplicables son extremadamente caras; entonces, se nos abre un horizonte distinto con este 
tipo de tratamiento para los pacientes que han sido diagnosticados. 


SEÑORA PERCOVICH.- Quiero formular una consulta al Doctor Vilardo. ¿De las investigaciones 
realizadas se desprende que el faltante de las enzimas puede ser producto, también, de alguna 
situación del entorno ambiental? 


SEÑOR VILARDO.- No. Precisamente, cada vez que nosotros hemos tenido oportunidad de concurrir 
a reuniones con las jerarquías del Ministerio de Salud Pública y del Fondo Nacional de Recursos, 
hemos enfatizado que esto es totalmente aleatorio y genético y que en la forma de presentación no 
incide la parte ambiental. Es decir que no se trata de enfermedades en las que, mediante algún 
mecanismo -ya sea por exposición ambiental o a tóxicos- se pueda trastocar la carga genética de los 
padres y dar lugar a estos casos. Justamente hemos hecho hincapié en este aspecto, porque todos 
quienes tenemos hijos o familiares con este tipo de patologías sabemos que estas no son, 
precisamente, “buscadas” y que tampoco son obra de alteraciones en la conducta del individuo como, 
por ejemplo, exposiciones a determinadas sustancias o drogadicciones, aspectos que a veces, en el 
cuidado de la salud, uno no tiene en cuenta. 


SEÑOR PRESIDENTE.- Simplemente queremos comentar que, gracias a nuestros visitantes y a otras 
asociaciones que se han ocupado del tema y que lo han acercado a este ámbito, la Comisión de 
Población, Desarrollo e Inclusión está trabajando en este asunto tan importante. Además, como se lo 
hemos expresado, muchas veces -como en este caso- nos encontramos con temas que ignoramos, 
que no conocemos, y no estoy hablando de detalles sino de grandes líneas, de conceptos. Todos 
estamos muy preocupados en contribuir de alguna forma, y la consideración del proyecto de ley va en 
esa dirección; creemos que en el futuro esto puede servir también para otros ámbitos en los que se 
pueda ir avanzando. 


SEÑOR CANEDO.- Quiero dar un enfoque un poco más particular del asunto, más que nada, como 
padre, porque técnicamente no poseo los conocimientos del Doctor Vilardo. 


Soy el papá de Diego Martín Canedo Fraga, de 17 años, y de Nicolás Javier Canedo Fraga, 
de 14 años. Ambos padecen mucopolisacaridosis ll y, como apuntaba el Doctor Vilardo, aquí se dio un 
diagnóstico tardío. Concretamente, en el caso de Diego, puedo decir que mi suegra se dio cuenta de 
que le costaba pararse, aspecto que nosotros, como padres primerizos, no identificábamos. Además, 
en ese entonces no tenía rasgos distintos a otros niños. 


En ese momento consultamos a la neuropediatra, Doctora Piñeyrúa, quien nos puso en 
contacto con la clínica del Doctor Quadrelli del Hospital Italiano. Cuando le hicieron el examen a mi 
señora, Nico ya había nacido. A raíz de esto resolvimos no tener más hijos en el futuro ya que, si eran 
varones, serían portadores de la enfermedad. Si hubiésemos tenido un diagnóstico a tiempo, no 
hubiéramos tenido a Nico; no es que no lo queramos, por supuesto, pero hubiésemos previsto las 
cosas de otra manera. Por tanto, creo que sería muy conveniente apuntar a un futuro para que otros 
padres que estén ante un caso, tomen las previsiones pertinentes. Si no hubiésemos recibido el 
diagnóstico, probablemente hubiéramos seguido teniendo hijos que, de ser varones, también serían 
enfermos de mucopolisacaridosis |!. 


Otro aspecto que quiero destacar es que Diego, el mayor, cursa segundo año en los Talleres 
Don Bosco ya que, si bien tiene edad para cursar sexto año de liceo, el bachillerato tecnológico 
comienza en cuarto año y él ya había hecho cuarto, por lo que tuvo que revalidarlo. Nicolás, por su 
parte, está haciendo segundo año de liceo -y no tercero, como le correspondería- por una afección 


auditiva producto también de la enfermedad. Son chiquilines muy inteligentes y vivaces que, con la 
computadora, le dan clase a cualquiera -a mi me dejan por el camino- y que preguntan mucho -Diego, 
el mayor, estuvo en la Comisión de Salud de la Cámara de Representantes- para saber en qué está el 
trámite de la medicación. También tuvimos una reunión con la señora Ministra y Diego estuvo presente. 
Son edades difíciles en las que ya no se puede, no digo ocultarles, sino siquiera desviarles una 
respuesta. Día a día nos piden información; ahora, por ejemplo, saben que estoy acá y me van a 
preguntar qué pasó. Digo esto para que se tenga en cuenta también la expectativa de los pacientes 
respecto de todos estos trámites, más aún cuando tienen toda una vida por delante. Nadie sabe cuánto 
va a durar la vida, pero se hace difícil manejar estos temas con ellos. 


Cuando le hicieron el diagnóstico a Diego -en ese momento tenía tres años- no había 
tratamiento, pero a la semana volvieron a llamarnos de la clínica del doctor Quadrelli para decirnos que 
quizás el transplante de médula ósea fuera una solución. Esto nos creó cierta expectativa, porque 
estuvimos durante una semana con una sentencia de muerte para nuestros hijos ya que no teníamos 
solución. Con el tiempo se nos dijo que estaba probado científicamente que el transplante de médula 
no servía. Pasaron doce años hasta que, en diciembre de 2006, salió la medicación. Una de las cosas 
a las que aspiramos, como padres y como integrantes de la Asociación, es a obtener la medicación. 
Estuvimos muchos años esperando que saliera y ahora, tenerla allí al alcance y no poder disponer de 
ella, es sumamente difícil. 


SEÑORA MEDINA.- Soy María Rosana Medina, mamá de Nicolás -a quien vemos en la foto- que sufre 
de mucopolisacaridosis | (los casos de Diego y Nicolás son de mucopolisacaridosis ll) y que, gracias a 
Dios, hoy día recibe una medicación donada por el laboratorio Genzyme que contiene la enzima que le 
hace falta. Con catorce años, Nico estaba muy mal, y aunque no sabíamos si ese año lo íbamos a 
seguir teniendo con nosotros, luchamos mucho. El laboratorio nos donó esta medicación, actualmente 
tiene 17 años y está muy bien. A pesar de que en la foto parece chiquito, reitero, está muy bien y su 
hígado, su bazo, sus córneas y sus articulaciones están en buenas condiciones y el engrosamiento de 
las válvulas de su corazón se ha detenido e incluso ha disminuido. Nicolás ha progresado muchísimo y 
estamos hablando de un niño que empezó a tomar la medicación con catorce años por lo que, si el 
Estado se hace cargo del costo, los niños que nazcan con la enfermedad no van a pasar ni la cuarta 
parte de lo que sufrieron nuestros hijos; van a tener la medicación en la heladera de sus casas. 


También quiero presentar a Tobías -a quien vemos en la foto- que es de Young, tiene doce 
años y está en 6* de escuela. Este niño, desgraciadamente, no tiene la medicación, por lo tanto, 
estamos esperando que el Fondo Nacional de Recursos se haga cargo de ella porque, sin la 
medicación, estos niños mueren. También queremos mostrarles una foto de Francisco, quien padece la 
enfermedad de Fabry -cabe acotar que se desempeña como Director en un liceo- pero está recibiendo 
la donación de la medicación por parte del laboratorio, con lo cual su calidad de vida ha mejorado 
muchísimo. 


Los casos de los que hemos hablado son todos diferentes: a todos les falta una enzima, pero 
a los niños se les nota mucho más la dificultad que a este señor llamado Francisco. Ello se debe a que 
está recibiendo la enzima; de lo contrario, no estaría hoy con nosotros. Cabe agregar que su familia 
perdió una hermana de 42 años un año antes de que él lograra obtener la medicación. 


Por eso les quiero manifestar a los señores Senadores de parte de AUPEL -Asociación 
Uruguaya de Pacientes con Enfermedades Lisosomales- de los padres y de los pacientes, nuestro 
agradecimiento, pues su actitud nos da la fuerza necesaria para seguir adelante. Sabemos que hay 
gente que se preocupa por estos enfermos; somos pocos, pero existimos y hoy nos presentamos acá 
porque queremos lograr la medicación para nuestros hijos y para todo el que la necesite. 


Una vez más, gracias a los señores Senadores, porque si Dios quiere, este proyecto de ley 
podrá ser aprobado, y ello significará un paso muy grande para quienes sufrimos enfermedades raras. 


SEÑOR PRESIDENTE.- En nombre de la Comisión, agradezco muchísimo a la delegación, pues nos 
han dado una visión complementaria a la del doctor Vilardo sobre lo que se vive como padres en torno 
a esta situación que alcanza a familiares y a otros integrantes de la sociedad. 


Su aporte enriquece la valoración de esta Comisión con relación a este proyecto de ley y a 
otras instancias futuras que puedan surgir sobre el mismo tema. Supongo que este va a ser un largo 
camino en el que, si Dios quiere, iremos logrando importantes avances. 


Muchas gracias por su presencia y por los aportes brindados. 


No habiendo más asuntos, se levanta la sesión. 


(Así se hace. Es la hora 15 y 57 minutos) 


Linea del vie de náaina 
Montevideo, Uruguay. Poder Legislativo. 


